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Expression of a mutated allele, non-reduced by
aging, in a Japanese family with localized
epidermolysis bullosa simplex due to a novel
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く学位静文事盤の癖東の要旨) (明朝体1 1ポイント、 600字以内で作成のこと。 )
先天性表皮水癌癌単純型(epidermolysis bullosa si叩Iex, EBS)は、常染色体礎性遺伝形
式をとる水癌症で、これまでにケラチン5あるいは14遺伝子においてさまざまな変異が報告さ
れている。本研究では、限局型(ウエーバー・コケイン型) EBSの日本人-家系において、遺
伝子変異と臨床症状との関連および加齢による症状改善の繊柵を明らかにすることを目的とし
て、ケラチン5および14の遺伝子変異と変異遺伝子の発魂について検封を行い、以下の点を明
らかにした。
1)限局型EBS　と鯵断された15歳日本人男性患者のケラチン5遺伝子に新規の変異
(Argl69GLy)を格めた。
之)患者のケラチン14池店子のエクソンには変異を撮めなかった。
3)上把の変異は、患者家族のうち、症状のある母親と母方の祖母には鞍められたが、症状
のない姉、弟、父親には静められなかりた。
4)患者および患者の母親、母方の祖母の足背の皮膚細線のケラチン5のmA辞折では、正
常アレルと変異アレルの発現の割合に、患者、母親、租母の閥で明らかな差は乾められ
なかった。
本抽文は、限局型丘BSにおいてケラチン5遺伝子に新規の変異を同定し、 EBSの原田となる
漉伝子変異と醜床症状との関連について新しい知見を与えたものであり、最終辞験として輪文
内容に関連した群間を受け合格したので、博士(医学)の学位騎文に催するものと辞められた。
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